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論 文 内 容 の 要 旨
【目的】A B O 式血液型は遺体の身元確認に重要な多型マーカーの1 つである。近年の法医実務では、 
その検出感度から遺伝子型検査によるA B O 式血液型判定が主流になっており、L e eらのP C R - R F L P  
法 （R F L P 法）が広く用いられている。しかし、A B O 遺伝子座には7 0種類以上の対立遺伝子が存 
在するため、2 箇所の一塩基多型（S N P ) しか解析しないこの方法は、判定された遺伝子型から推測 
される表現型と血清学的検査によって判定された表現型が一致しないことがある。これは遺体の身元 
確認において深刻な問題であるため、本研究では、遺伝子型と表現型の矛盾ができるだけ生じないよ 
うなA B 0 式血液型遺伝子検査法の開発を試みた。
【方法】R F L P 法で表現型と矛盾が生じる対立遺伝子の中で特に出現頻度の高い5 つ （A B O * A 2 0 4、 
*0303、*0207、*cis-AB01と*cis-AB02)に注目し、一塩基伸長反応法を利用して塩基番号220、 
261、796、802、8 0 3の 5 箇所のS N P を一度に解析する方法を確立した。
【結果と考察】本法では全てのA B 0 式血液型の対立遺伝子を7 つのグループ（A 、B 、cisAB、 0 、 
0B、0 2、Oiv)に分類できた。これら対立遺伝子の接合の組み合わせは2 8種類となり、理論上A/0B 
とB/Oivを除く全ての組み合わせを正しく判定できた。一方、H F L P 法では1 2種類が誤判定される 
と見積もられた。実際に、本法の遺伝子型から推定される表現型が血清学的検査の表現型と一致する 
ことを確認するために、すでに表裏試験でA B 0 式血液型が判定されている陳旧血痕ガーゼ（5〜10 
年保存）を検査資料とし、ブラインド検査を行った。その結果、判定された遺伝子型のうち1 例で 
本法とR F L P 法で異なる結果が得られ、表現型と比較すると本法の遺伝子型結果から推測される表 
現型と一致していた。配列解析を行ったところ、これは*A 2 0 4と*B101、*B108、*B301、*Bel02、 
あるいは*B(A)02のへテロ接合体であり、* A 204の 703番塩基が*B の特徴を持つことが原因であっ 
た。本法は1 0 0検体中9 4検体が判定可能で、R F L P 法 （9 5検体）と同等の検出感度であった。ま 
た、死後変化の激しい1 9遺体から採取された爪、毛髪、筋肉、骨など3 2検体を用いて検査を行っ 
ても、R F L P 法と変わらない検出感度を得ることができた。
以上の結果から、本法は従来のR F L P 法に替わり得る、法医実務に有用なA B 0 式遺伝子型検査法で 
あると言える。
許 文 春 奄 の 結 興 の 要 旨
法医実務上、血液型は個人同定と遺伝学的解析の重要な指標である。なかでもA B O 式血液型は最も 
古典的かつ一般的ながら、7 0 以上の対立遺伝子が存在する非常に複雑な多型である。ところが現在 
広く用いられているL e eらのP C R - R F L P法 （R F L P )による遺伝子検査では2 か所の一塩基多型（S 
N P ) しか解析できないため、その結果から推定される表現型が血清学的判定結果と一致しないこと 
があり、実務上、深刻な問題を生じるおそれがある。
そこで本研究は、複数箇所のS N P の同時分析により、遺伝子型と表現型の矛盾ができるだけ生じな 
い遺伝子検査法を開発しようとしたものである。その結果、R F L P で表現型との矛盾を生じる対立遺 
伝子のうち特に出現頻度の高い5 つの遺伝子（ABO*A2()4、*0303、*0207、*cis-AB01と*cis-AB02) 
に着目し、一塩基伸長反応法を用いることにより、塩基番号220、261、796、8 0 2および8 0 3の 5 
か所のS N  P を同時に解析する方法が確立された。
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この方法ではA B O 式血液型の全対立遺伝子が7 グループ（A 、B 、cisAB、 0 、O b、0 2、0 叫 に  
分類される。その組み合わせは2 8種類となり、理論上 A / O Bと B/Oivを除く全ての組み合わせを正 
しく判定することができる。一方、R F L P で は 1 2 種類の組み合わせが誤判定される可能性がある。 
本法の遺伝子型判定結果から推定される表現型が血清学的判定結果と一致することを確認するため、 
すでに表裏試験でA B 〇式血液型が判定されている陳旧血痕ガーゼ100検 体 （5 〜1 0年保存）を用 
いてブラインド検査を行った。そのうち 1例で本法と R F L P における遺伝子型判定結果が異なり、 
その表現型は本法の遺伝子型判定結果から推定される型と一致していた。塩基配列の解析により、こ 
の 例 は * A 2 0 4と*B101、*B108、*B301、* B e l 0 2あるいは *B(A)02のへテロ接合体で、* A 2 0 4の 
7 0 3番 塩 基 が * B の特徴を持つことがR F L P による遺伝子型判定結果と表現型の不一致の原因と考 
えられた。本法では 100検体中 9 4検体について遺伝子型判定が可能で、R F L P  (95検体）と同等の 
検出感度であることが示された。また、死後変化が甚だしい19遺体から採取された爪、毛髪、筋肉 
や骨などの 3 2検体についての検出感度もR F L P と同等であった。
以上の結果から、本研究によって開発されたA B O 式血液型遺伝子検査法は従来の方法に替わりうる 
実務上有用な分析法で、その成果は法医学の領域において意義深い有益な方法を新たに確立したもの 
と評価される。よって著者は博士（医学）の学位を授与するに値するものと判定された。
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